Variaciones de Galactosemia

Esta hoja resume la genética de la galactosemia y explica algunos asuntos importantes para considerar cuando su nifio se

identifica con la condicién de la galactosemia.
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¢Qué es la galactosemia?
La galactosemia es un desorden recesivo autosomal en la cual la galactosa acumula en la sangre, misculos, y los érganos del
cuerpo. El estado de Utah hace pruebas para determinar la presencia de la deficiencia de la enzima galactosa-1-fosfato
uridyltransferase (GALT). En esta condicién el cuerpo falta la enzima para reducir el azdcar galactosa. La galactosa se
encuentra principalmente en la leche y los productos ldcteos (el azicar lactosa se reduce en galactosa y después a la
glucosa) y en ciertas frutas y verduras. Sin tratamiento, los individuos con la galactosemia puedan tener sintomas como,
vémitos, ictericia, higado hinchado, cataratas, y la septicemia. Sin tratamiento, esta enfermedad pueda afectar el
desarrollo de su nifio.

Para prevenir problemas, un dieta especial libre de la galactosa se recomienda. Incluye una formula sin leche como
Prosobee o Isomil, y una lista de comidas recomendadas.

Los dos tipos de galactosemia que se tratan mds a menudo son la galactosemia cldsica y la galactosemia Duarte.

Una persona con la galactosemia cldsica tiene dos genes de galactosemia (gg) y necesita un dieta con galactosa
restringida por el resto de la vida. No se hace la enzima GALT para digerir la galactosa. El o ella pueda tener
complicaciones médicas y del desarrollo.

Una persona con la galactosemia Duarte tiene un alelo Duarte y un gen galactosemia (Dg). El gen Duarte hace un
cantidad reducida de la enzima GALT. En Utah un tratamiento se recomienda por aproximadamente el primer afio
de la vida. La mayoria de los nifios con la galactosemia Duarte tienen un desarrollo normal y ho tienen
complicaciones médicas. Se ha reportado casos de nifios con la galactosemia Duarte pero con los sintomas de la
galactosemia cldsica. Después de un afio de tratamiento (a veces un poco mds tiempo), cuando el dieta del nifio
diversifica y el higado crece, ya no hay necesidad del tratamiento continuo.

Los genes GALT vienen en varias formas llamadas variantes. Muchos diferentes genes variantes pueden codificar (o
hacer) la enzima GALT. La mayoria de los variantes hacen menos de la enzima que el "N" o gen “"normal.”  Un variante, en
la actualidad, lo hace mds eficiente que el gen normal.

Cada persona tiene una combinacidn diferente de los genes GALT o variantes en su pareja genética tnica, dependiente en
cual gen se herede de cada padre. Las combinaciones diferentes de una pareja genética resueltan en niveles diferentes de
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La siguiente tabla explica los genes vistos en Utah. El nivel de la actividad muestra la eficaz del enzima GALT. Trece por
ciento de la poblacién tiene un gen Duarte.

Gen Simbolo Nivel de actividad |
Normal N 100%
Galactosemia—gen sin funcién q 0%
Duarte—gen que funciona parcialmente D 50%

Los Angeles—gen que se funciona mds que lo normal LA 125%

Esta tabla muestra la actividad de la enzima GALT y depende de la pareja genética.

Genotipo Diagnosis Nivel de la Funcién de la Manejo
(pareja genética) enzima GALT enzima GALT médico

2 genes normales NN Normal 100% Normal Ningdin
2 genes que no funcionan 99 Galactosemia Cldsica 0% Ausente Dieta, cuidado

médico especializado

2 genes Duartes DD Variante Duarte Homocigoto 50% Reducido Ningdin
Combinaciones: Ng Portador del Gen Galactosemia 50% Reducido Ningtin
ND Portador de Variante Duarte 75% Reducido solo un poco | Ningin

Dg Galactosemia Duarte 5-20% Mucho Reducido Dieta
NLA Portador de Variante LA 112% Arriba de lo normal Ningtn
LAg Portador del Gen Galactosemia 62% Reducido solo un poco | Ningtin

¢Es la galactosemia una condicion genética?
Si. Es una condicién genética. Afecta a los nifios de ambos sexos igualmente y ocurre en todas las razas.

¢Quién es un portador de un variante del gen galactosemia?

Una persona con solamente un gen alelo/variante galactosemia y un gen normal se llama un “portador.” Un portador no tiene
la galactosemia y no tendrd los sintomas, sin embargo, un portador puede pasar este gene a sus hijos. El o ella tendrd 50%
posibilidad de pasar el alelo "D" a su hijo.

¢Cudles pruebas se recomienden para las familias con un nifio quien es portador de "DN?”
Los padres de un hifio quien es un portador de "DN" tendrdn menos riesgo que la poblacion en general en tener un nifio con la
galactosemia cldsica y tendrdn un riesgo aumentado para tener un nifio con la galactosemia Duarte. Se puede considerar
hacer un genotipo de los padres para investigar si tengan los alelos de galactosemia. Asi se puede determinar si los padres
estardn a riesgo de tener un nifio con la galactosemia Duarte. Si los padres tienen un genotipo de "DN"y un genotipo de
"NN", los padres no tienen riesgo para tener un nifio con la galactosemia Duarte. Silos padres tienen un genotipo de "DN"y
un genotipo de "gN", su riesgo es 1 en 4 con cada embarazo tener un nifio con la galactosemia Duarte. Sin embargo, debido a
los sintomas bdsicos, el hecho de hacer un genotipo es una decisién paternal.

Si los padres no desean hacer un genotipo, otra opcidn es hacer un genotipo de sus futuros nifios para los alelos de
galactosemia. Aunque las pruebas para los recién nacidos usualmente revelan los nifios con la galactosemia Duarte, pueda
tener un resultado positivo falso. Sila familia y su médico quieren dar prueba a futuros nifios, la sangre se puede mandar al
University Children's Genetic Laboratory (323-669-2271) en Los Angeles.

Si un padre tiene un tipo "DN"y el otro padre tiene un tipo "NN", no hay ninguna precaucién necesaria durante otro
embarazo. Siun padre tiene el tipo "DN"y el otro padre tiene un tipo "gN", se recomiende que futuros nifios fengan un
genotipo hecho para determinar la presencia del tipo "gN'. El desorden de "gN" se puede tratar médicamente en Utah.

Para mds informacidn o para pedir estas pruebas, se puede arreglar una cita con un consejero genético por llamando al
nimero 801-585-2457.

Pagina 2 de 2




	DEFINICIONES



<<

  /ASCII85EncodePages false

  /AllowTransparency false

  /AutoPositionEPSFiles true

  /AutoRotatePages /None

  /Binding /Left

  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)

  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)

  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)

  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)

  /CannotEmbedFontPolicy /Error

  /CompatibilityLevel 1.4

  /CompressObjects /Tags

  /CompressPages true

  /ConvertImagesToIndexed true

  /PassThroughJPEGImages true

  /CreateJobTicket false

  /DefaultRenderingIntent /Default

  /DetectBlends true

  /DetectCurves 0.0000

  /ColorConversionStrategy /CMYK

  /DoThumbnails false

  /EmbedAllFonts true

  /EmbedOpenType false

  /ParseICCProfilesInComments true

  /EmbedJobOptions true

  /DSCReportingLevel 0

  /EmitDSCWarnings false

  /EndPage -1

  /ImageMemory 1048576

  /LockDistillerParams false

  /MaxSubsetPct 100

  /Optimize true

  /OPM 1

  /ParseDSCComments true

  /ParseDSCCommentsForDocInfo true

  /PreserveCopyPage true

  /PreserveDICMYKValues true

  /PreserveEPSInfo true

  /PreserveFlatness true

  /PreserveHalftoneInfo false

  /PreserveOPIComments true

  /PreserveOverprintSettings true

  /StartPage 1

  /SubsetFonts true

  /TransferFunctionInfo /Apply

  /UCRandBGInfo /Preserve

  /UsePrologue false

  /ColorSettingsFile ()

  /AlwaysEmbed [ true

  ]

  /NeverEmbed [ true

  ]

  /AntiAliasColorImages false

  /CropColorImages true

  /ColorImageMinResolution 300

  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleColorImages true

  /ColorImageDownsampleType /Bicubic

  /ColorImageResolution 300

  /ColorImageDepth -1

  /ColorImageMinDownsampleDepth 1

  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeColorImages true

  /ColorImageFilter /DCTEncode

  /AutoFilterColorImages true

  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG

  /ColorACSImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /ColorImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /JPEG2000ColorACSImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /JPEG2000ColorImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /AntiAliasGrayImages false

  /CropGrayImages true

  /GrayImageMinResolution 300

  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleGrayImages true

  /GrayImageDownsampleType /Bicubic

  /GrayImageResolution 300

  /GrayImageDepth -1

  /GrayImageMinDownsampleDepth 2

  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeGrayImages true

  /GrayImageFilter /DCTEncode

  /AutoFilterGrayImages true

  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG

  /GrayACSImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /GrayImageDict <<

    /QFactor 0.15

    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]

  >>

  /JPEG2000GrayACSImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /JPEG2000GrayImageDict <<

    /TileWidth 256

    /TileHeight 256

    /Quality 30

  >>

  /AntiAliasMonoImages false

  /CropMonoImages true

  /MonoImageMinResolution 1200

  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK

  /DownsampleMonoImages true

  /MonoImageDownsampleType /Bicubic

  /MonoImageResolution 1200

  /MonoImageDepth -1

  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000

  /EncodeMonoImages true

  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode

  /MonoImageDict <<

    /K -1

  >>

  /AllowPSXObjects false

  /CheckCompliance [

    /None

  ]

  /PDFX1aCheck false

  /PDFX3Check false

  /PDFXCompliantPDFOnly false

  /PDFXNoTrimBoxError true

  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [

    0.00000

    0.00000

    0.00000

    0.00000

  ]

  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true

  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [

    0.00000

    0.00000

    0.00000

    0.00000

  ]

  /PDFXOutputIntentProfile ()

  /PDFXOutputConditionIdentifier ()

  /PDFXOutputCondition ()

  /PDFXRegistryName ()

  /PDFXTrapped /False



  /CreateJDFFile false

  /Description <<



    /BGR <>

    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>

    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>

    /CZE <>

    /DAN <>

    /DEU <>

    /ESP <>

    /ETI <>

    /FRA <>

    /GRE <>



    /HRV (Za stvaranje Adobe PDF dokumenata najpogodnijih za visokokvalitetni ispis prije tiskanja koristite ove postavke.  Stvoreni PDF dokumenti mogu se otvoriti Acrobat i Adobe Reader 5.0 i kasnijim verzijama.)

    /HUN <>

    /ITA <>

    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>

    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>

    /LTH <>

    /LVI <>

    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)

    /NOR <>

    /POL <>

    /PTB <>

    /RUM <>

    /RUS <>

    /SKY <>

    /SLV <>

    /SUO <>

    /SVE <>

    /TUR <>

    /UKR <>

    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)

  >>

  /Namespace [

    (Adobe)

    (Common)

    (1.0)

  ]

  /OtherNamespaces [

    <<

      /AsReaderSpreads false

      /CropImagesToFrames true

      /ErrorControl /WarnAndContinue

      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false

      /IncludeGuidesGrids false

      /IncludeNonPrinting false

      /IncludeSlug false

      /Namespace [

        (Adobe)

        (InDesign)

        (4.0)

      ]

      /OmitPlacedBitmaps false

      /OmitPlacedEPS false

      /OmitPlacedPDF false

      /SimulateOverprint /Legacy

    >>

    <<

      /AddBleedMarks false

      /AddColorBars false

      /AddCropMarks false

      /AddPageInfo false

      /AddRegMarks false

      /ConvertColors /ConvertToCMYK

      /DestinationProfileName ()

      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK

      /Downsample16BitImages true

      /FlattenerPreset <<

        /PresetSelector /MediumResolution

      >>

      /FormElements false

      /GenerateStructure false

      /IncludeBookmarks false

      /IncludeHyperlinks false

      /IncludeInteractive false

      /IncludeLayers false

      /IncludeProfiles false

      /MultimediaHandling /UseObjectSettings

      /Namespace [

        (Adobe)

        (CreativeSuite)

        (2.0)

      ]

      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK

      /PreserveEditing true

      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged

      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile

      /UseDocumentBleed false

    >>

  ]

>> setdistillerparams

<<

  /HWResolution [2400 2400]

  /PageSize [612.000 792.000]

>> setpagedevice



